
 
 
ی  

قیق
تح

ه 
قال

م
 

 مجلة دانشگاه علوم پزشكی بابل
 41-46 ، صفحه0931، مهر 01، شماره هجدهمدوره 

 

  فراوانی بیماری های متابولیسم ارثی درکودکان مراجعه کننده به بیمارستان
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 خلاصه
چون  .شخیص زودهنگام بیماری و پیگیری درمانی آن بسیار حائز اهمیت می باشدکه ، دهای متابولیسم ارثی به طور انفرادی اختلالات نادری هستنبیماری :سابقه و هدف

این مقاله به منظور بررسی  .ناپذیر دیگر و حتی مرگ این بیماران پیشگیری کردهای ذهنی و صدمات جبرانماندگیهای دائمی به سیستم عصبی و عقبتوان از آسیببدینوسیله می

 انجام شد. 0936-36 لاکودکان امیرک بولیسم ارثی درکودکان مراجعه کننده به بیمارستانفراوانی بیماری های متا

اطلاعات مربوط بهه سهن، جهنر، رابطهه  .مورد بررسی قرار گرفت 0936تا  0936پرونده پزشكی بیماران با اختلالات ارثی متابولیسم از سال مقطعی مطالعه  ایندر  ها:مواد و روش

 .گردیدو بررسی استخراج از پرونده آنان  و پیامد بیماری نوع اختلال و معیارهای تشخیصی، نوادگیخویشاوندی، سابقه خا

 اسیدمیمالونیکمتیل (،%1/10نفر) 06 افرابیماری شربت شیرهمتابولیک تحقیق شناسایی شدند. اختلالات شایع به ترتیب بیماری مختلف  انواعکودک با  41در این مطالعه   ها:یافته

 01 پسر بودند و سابقه خانوادگی مثبت از نظر اختلالات متابولیک در (%6/11) نفر 94 بود. در میان کودکان (%1/3نفر) 4 وگالاکتوزمی (%9/01) نفر3 ، میتوکندریال(%9/01نفر) 01

 .تاخیر تكاملی داشتند( %1/16کودک ) 03بوده و مابقی  (%61کودک)14در  میر ناشی از اختلال متابولیک و دیده شد. مرگ (%0/19) کودک

 د.بت از نظر این اختلالات را داشتنآنان سابقه خانوادگی مث %11بیش از که نوع مختلف بیماری های متابولیک ارثی شناسایی شد 03این مطالعه در  گیری:نتیجه 

 .متابولیسم، اختلالات ارثی، کودک، فراوانی :های کلیدیواژه

 

                                                 
 لیلا مسلمی: مقاله مسئول*

  E-mail: leilamoslemi116@yahoo.com                              100 - 36362323 . تلفن:بابل، امیرکلا، بیمارستان کودکان، مرکز تحقیقات بیماریهای غیرواگیر کودکان: آدرس

 مقدمه 
فقدان یا عملكرد غیرطبیعی یک آنزیم یا ارثی در اثر اختلالات متابولیسم 

کوفاکتور آن ایجاد می شود و منجر به تجمع یا فقدان متابولیت خاصی در بدن 

. این بیماری ها براساس اندازه متابولیت به اختلالات ریز مولكول نظیر (0)می شود

 ،آمینو اسیدوپاتی ها، نقص سیكل اوره، گالاکتوزمی، ارگانیک اسیدمی ها و ...

بندی اختلالات دیگر مثل بیماری ذخیره گلیكوژن، اختلالات لیزوزمی و... دسته

شیوع اختلالات متابولیک به طور مجزا نادر است اما مجموعاً . (1) می شوند

تولد زنده را به خود  1111در  0تا  311در  0های متابولیک شیوعی برابر با بیماری

در مطالعه  .(0)دهد که در کل از شیوع بالایی برخوردار استاختصاص می

Golbahar مورد  01مورد فنیل کتونوری،  69بیمار  066از میان  ،و همكاران

ها به مورد بیماری ادرار شربت افرا شناسایی شد. شیوع این بیماری  4تیروزنمی و 

 مطالعهدر . (1)تولد زنده بوده است 111/011به ازای هر  7/6و  6/3، 1/17ترتیب 

Moammar  اختلال  11بیمار با  143، 0339 -1113و همكاران طی سالهای

متابولیک شناسایی شد و با توجه به موالید در این دوره شیوع اختلالات متابولیک 

بود. شایعترین اختلالات مورد ارزیابی،  مورد به ازای صدهزار تولد زنده 011ارثی 

 ، اختلالات %11و ارگانیک اسیدمی  %91بیماری ذخیره های لیزوزمی با فراوانی 

 

بود. سابقه  %7و اختلالات اکسیداسیون اسیدهای چرب  %04اسیدهای آمینه 

(. تشخیص بالینی این بیماری 9موارد مشاهده شد ) %94خانوادگی مثبت در 

ممكن است و نیازمند آزمایشات تخصصی بیوشیمیایی و ژنتیک  مشكل و یا غیر

می باشد از سوی دیگر، تشخیص زودهنگام بیماری و پیگیری درمانی آن بسیار 

چون بدین وسیله می توان از آسیب های دائمی به  (6و1)حائز اهمیت می باشد

ندگی های ذهنی و صدمات جبران ناپذیر دیگر و حتی سیستم عصبی و عقب ما

در بسیاری از نقاط جهان برای این  (.6و4و7)مرگ این بیماران پیشگیری کرد

برنامه های غربالگری نوزادی استفاده می شود تا با دسته از بیماری ها، از 

تشخیص و درمان به موقع بتوان از عوارض آن جلوگیری کرد و یا آنها را به 

نوزاد بستری  1336و همكاران در میان  Deviدر مطالعه  .(4و3و3) ل رساندحداق

. شایعترین علائم در زمان بستری مورد اختلال ارثی متابولیک شناسایی شد 10

تغذیه ضعیف، کاهش فعالیت، زردی، تشنج و مشكل تنفسی بود و اختلالات 

، ارگانیک اسیدمی مورد( 00متابولیک شایع در این مطالعه شامل فنیل کتونوری )

 6مورد(، گالاکتوزمی ) 1مورد(، سیترولینمیا ) 1مورد(، بیماری ادرار شربت افرا ) 3)

مورد با  99مورد( و تیروزنمی بود. از بین  6مورد(، هایپرگلیسمی غیرکتونی )
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مورد تأخیر  3مورد روند تكاملی طبیعی،  03اختلالات متابولیک شناسایی شده، 

توارث این اختلال به طور معمول از نوع  ج مغزی بودند.مورد فل 1تكاملی و 

 ،پر در جوامعی با ضریب درون همسری بالاتر (3)اتوزومال مغلوب می باشد

تا  110/1، در آمریكا 1113/1-1116/1شایعتر هستند. این ضریب در کانادا 

ازدواج های می باشد. در کشور ما آمار  (9) 116/1و در عربستان  (01) 111/1

گزارش شده 0311/1ضریب درون همسری بطور متوسط  و (6) %11-71فامیلی 

بیشتر از جوامعی  رود شیوع این اختلالات در ایرانبنابراین انتظار می. (00)است

نظیر آمریكا و کانادا باشد. متأسفانه تا به امروز با وجود افزایش دانش ما از پاتوژنز 

بیماری های متابولیک و عوامل مؤثر بر شیوع آن هنوز توافق همگانی روی 

  غربالگری این اختلالات وجود ندارد.

های غربالگری بیماریهای متابولیک، لازم است آمار کلی حی برنامهجهت طرا

 در کشور وجود داشته باشد، اما مطالعات در زمینه فراوانی آن در ایران اندک 

می باشد پر انجام چنین مطالعاتی بعنوان یک راهنما برای تعیین ضرورت یا عدم 

ین مطالعه با هدف ضرورت اجرای برنامه های غربالگری لازم می باشد. لذا ا

تعیین فراوانی بیماری های متابولیک و عواقب آن در مراجعین به بیمارستان 

 سال انجام شد. 01کودکان امیرکلا طی مدت 

 

 

 هامواد و روش

در این مطالعه مقطعی پرونده پزشكی بیماران با تشخیص یكی از اختلالات 

نوع  ،یكایشگاهی و ژنتیمتابولیک، که بر اساس علایم بالینی و یافته های آزم

جهت پیگیری و ادامه درمان بیماری به درمانگاه غدد  و اثبات شدهآنها بیماری 

بیمارانی که  بیمارستان کودکان امیرکلا، مراجعه کردند، مورد بررسی قرار گرفت.

، در طی دوره مذکور مراجعه کردند و بر حسب نوع اختلال و معیارهای تشخیصی

سن، جنر، رابطه اطلاعات مربوط به ر این بیماران د .وارد مطالعه شدند

خویشاوندی والدین، محل سكونت والدین، سابقه خانوادگی بیماری و وجود 

عوارض ناشی از بیماری از پرونده استخراج و مورد بررسی قرار گرفتند. و از آمار 

 استفاده شد.ن فروانی اختلالات و عوارض آنها توصیفی برای تعیی

 

 

 یافته ها
کودک با تشخیص بیماری متابولیک در برای درمان به  41در تحقیق حاضر، 

 درمانگاه غدد مراجعه کردند که میانگین سن کودکان در زمان تشخیص

بیماری شربت شیره ماه بود. شایعترین اختلال متابولیک ارثی،  11/06±10/91

متیل مالونیک  دیگر اختلالات شایع شامل .بود (%1/10کودک ) 06 با فراوانی افرا

 ،(%9/01)01 ، میتوکندریال، گالاکتوزمی بود که به ترتیب فراوانی برابر بااسیدمی

 از کودکان مبتلا به اختلالات متابولیک، .(0نمودار )داشتند  (1/3%)4 ،(9/01%)3

پسر بودند. محل سكونت والدین تمام این کودکان استان  (%6/11مورد ) 94

از شهر بابل و توابع آن  (%0/69) مورد 13 اً نیمی از آنهامازندران بود که تقریب

مورد  3مورد میتوکندریال،  6، متیل مالونیک اسیدمیمورد  9بودند. از کل بیماران، 

از شهرستان بابل  پمپهمورد  9، فنیل کتونوریمورد  9، بیماری شربت شیره افرا

مشاهده شد. سابقه  (%3/11مورد ) 99 بوده است رابطه خویشاوندی والدین در

وجود داشته و  (%0/19مورد ) 01 خانوادگی مثبت از نظر اختلالات متابولیک در

دیده  از کودکان (%61) 14 مرگ و میر ناشی از عوارض بیماری های متابولیک در

 مبتلا به تاخیر تكاملی بودند.( %1/16مورد ) 03 شد و از مابقی کودکان،

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 فروانی اختلال متابولیک بر حسب نوع اختلال .0نمودار

 
 بحث و نتیجه گیری

این مطالعه نشان داد بیش از نیمی از بیمارن در مطالعه دچار مرگ و میر و یا 

متیل ، فنیل کتونوریهای بیماری. عوارض جبران ناپذیری از بیماری شدند

لات متابولیک ، گالاکتوزمی از اختلابیماری شربت شیره افرا، مالونیک اسیدمی

 فاویسمهمراه با  فنیل کتونوریارثی شایع در این منطقه می باشد. امروزه بیماری 

اما  .و هایپوتیروئیدی مادرزادی تحت غربالگری نوزادی در کشور قرار گرفته است

متاسفانه دیگر اختلالات شایع تر مشمول این برنامه نمی باشند. مطالعه 

Zahedpasha بیماری شربت داد حداقل فراوانی بیماری  نیز نشان و همكاران

تولد زنده بوده که در مقایسه با کل  14706در  0در منطقه مازندران  شیره افرا

 .(3)تولد زنده( بالاتر است 031111در  0جهان )

Golbahar  در طی یک برنامه غربالگری انتخابی از نظر سیر و همكاران

، فنیل کتونوریبیماری متابولیک در متولدین شهر شیراز نشان داد فراوانی 

دو مطالعه در  .(1)به ترتیب بیشتر بوده است بیماری شربت شیره افراتیروزینمی و 

از بیماری های متابولیک شایع در آن  متیل مالونیک اسیدمیچین نشان می دهد 

. مطالعاتی که در طی چند سال اخیر در کشورهای حوزة (09و06)منطقه می باشد

خاورمیانه و شمال آفریقا انجام شده، نشان می دهد شیوع بیماری های متابولیک 

 11ساله،  11در عربستان نیز در طی یک دورة  (6)بوده  0911در  0در قطر 

در  0بیماری متابولیک مختلف شناسایی شد که فراوانی این اختلالات مجموعاً 

 فنیل کتونوری. در ژاپن براساس نتایج غربالگری نوزادی شیوع (9)بوده است  447
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، 0: 111/31، گالاکتوزمی، هموسیستینوری، به ترتیب بیماری شربت شیره افراو 

. بطور کلی نتایج این (7و01)بوده است 0: 11/311، 0: 111/91، 0: 111/111

ی دهد میزان شیوع، تاریخ طبیعی، ژنتیک و دیگر ویژگی های تحقیقات نشان م

در جمعیت ها و نژادهای مختلف متفاوت است و لازم  بیماری های متابولیسم ارثی

نوع  03این مطالعه در  (6)است که اطلاعات مربوط به هر جمعیت جمع آوری شود

آنان سابقه  %11بیش از که مختلف بیماری های متابولیک ارثی شناسایی شد

از  %11فراوانی با توجه به  .خانوادگی مثبت از نظر این اختلالات را داشتند

با استفاده از  رسد؛این بیماران به نظر میازدواجهای خویشاوندی در والدین 

های غربالگری برای نوزادان متولد شده در این منطقه و بدنبال آن انجام آزمون

آزمایشات تشخیص پره ناتال برای زوجین با سابقه خانوادگی ابتلا به این 

ها اختلالات مادرزادی، می توان تشخیص و درمان به موقع بسیاری از این بیماری

ممكن کرد و یا حداقل مانع از آسیب های جدی و برگشت ناپذیر برای بیماران  را

شد. علاوه بر این تشخیص به موقع و درمان سریع بیماری، دستاوردهای دیگری 

چون کاهش زمان بستری در بیمارستان، کاهش هزینه انجام تست های غیر 

 ضروری برای بیمار را هم بدنبال خواهد داشت.

 
 

 کرتقدیر و تش
این تحقیق بدینوسیله از کلیه بیماران و خانواده آنان و خانم حاجی پور که در 

  .تشکر و قدردانی می گردد ،همكاری داشتند
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ABSTRACT 

BACKGROUND AND OBJECTIVE: Hereditary metabolic diseases are individually rare disorders, early diagnosis 

and treatment are very important which can prevent from permanent damage to the nervous system and mental 

retardation and other irreparable injury and even death in these patients. This study was done to evaluate the prevalence 

of hereditary metabolic diseases in children admitted to Amirkola children hospital 1384-94. 

METHODS: In this cross-sectional study, medical records of patients with hereditary metabolism disorders from 1384 

to 1394 were studied. Related information to age, gender, family relationship, family history, disorder type, diagnostic 

criteria and disease outcome were extracted and analyzed. 

FINDINGS: In this study, 65 children were diagnosed with different types of metabolic disease research. The common 

disorders were maple syrup urine disease 14 patients (21.5%), methylmalonic acidemia 10 (15.3%), mitochondrial 

8(12.3%) galactosemia 6(2.9%), respectively. Among children, 36 cases (55.4%) were male and positive family history 

of metabolic disorders was observed in 15 children (23.1%). Mortality of metabolic disorders was in 26 children (40%) 

and the rest of the 19 children (54.2%) had developmental delay. 

CONCLUSION: In this study 19 different types of hereditary metabolic diseases were detected that more than 25% of 

patients had a positive family history of this disorder. 
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